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1. Leitung

Prof. Dr. Martin Zenker

2. Hochschullehrer

PD Dr. llse Wieland

3. Forschungsprofil

Neurogenetik

* X-chromosomal erbliche geistige Retardierung

* Molekulargenetische Analyse neuromuskuldrer Erkrankungen

Tumorgenetik

* Zytogenetische und molekularzytogenetische Charakterisierung von Leukédmien

* Genkartierung ausgewahlter genetischer Syndrome

* Molekulargenetische Analyse der ursache bei familidrer Spalthand-/Spaltfussfehlbildungen

4. Forschungsprojekte

Projektleiter: PD Dr. llse Wieland

Forderer: DFG; 01.10.2005 - 31.03.2010

Bedeutung von EFNBA1 fiir die Zell-Zell-Interaktion

Kirzlich konnten wir nachweisen, dass das Craniofrontonasale Syndrom (CFNS) durch Mutationen des EFNB1-Gens
verursacht wird. Da EFNBL an Prozessen der Zellkommunikation beteiligt ist, kann CFNS als ein Modell zur Erforschung
der gestdrten Mechanismen der Zellinteraktion dienen. Unter Beriicksichtigung der ungewohnlichen Manifestation
dieser X-chromosomalen Erkrankung wird die biologische Funktion von EFNB! untersucht. Bei CFNS weisen
heterozygote Frauen das Vollbild der Erkrankung auf, wahrend hemizygote Manner keine oder eine nur leichte
Symptomatik zeigen. Als Mechanismus fiir diese geschlechtsabhéngige Manifestation postulieren wir eine ¢zellulére
Interferenz;, zwischen Zellen mit dem mutierten Allel auf dem aktiven X-Chromosom und Zellen mit dem Wildtyp-Allel
auf dem aktiven X-Chromosom.
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